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Rothmund Thomson Sendromu: Bir OlguSunumu

Rothmund Thomson Syndrome: A Case Report
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ABSTRACT

Rothmund Thomson syndrome, also known as Poikiloderma congenital, is an autosomal
recessive and rarely seen syndrome characterized with poikiloderma in infant age.
Developmental risk of mesenchymal malignity is increased in disease which abnormalities of
eye and skeletal systems are associated. A 6 years old girl was presented with poikiloderma
(atrophy, hypopigmentation, hyperpigmentation, and telangiectasia) on face and trunk,

photosensitivity, hyperkeratosis on both plantar region and nail dystrophy. Diagnosis was
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Rothmund Thomson syndrome. Sun avoidance and topical treatments were advised to the

patient. We reported our case because it is rarely seen.
Keywords: infant, poikiloderma congenital, Rothmund Thomson syndrome

OZET

Poikilodermakonjenitale olarak da bilinen RothmundThomson sendromu, infantil dénemde
ortaya cikan poikiloderma ile karakterize, otozomal resesif gecisli, nadir goriilen bir
sendromdur. GOz ve iskelet sistemi patolojilerinin de eslik edebildigi hastalikta
mezenkimalmalignite gelisme riski artmistir. 6 yasinda kiz cocugu, yiizde ve goévdede
poikiloderma (atrofi, hipopigmentasyon, hiperpigmentasyon, telenjiektazi), fotosensitivite, her
iki plantar bolgede hiperkeratoz ve tirnak distrofisi ile basvurdu. Klinik olarak
RothmundThomson sendromu tanisi konulan hastaya gilinesten korunma ve topikal tedavi
onerilerinde bulunuldu. Antitenin nadir goriilmesi nedeniyle olgumuzu sunuyoruz.
Anahtar Kelimeler: infant, poikiloderma konjenitale, rothmund Thomson sendromu

GIRIS

RothmundThomson sendromu (RTS), infantil donemde olusan poikiloderma ile karakterize,
genetik ge¢isli nadir bir sendromdur. Biz burada klinik olarak Rothmund Thomson sendromu

sendromu tanis1 konulan 6 yasinda bir ¢ocuk olgu sunuyoruz.

OoLGU

6 yasinda kiz ¢ocugu yiizde ve govdede lekeler, 1s18a duyarhilik, ayak tabani derisinde
kalinlasma ve tirnak bozuklugu sikayeti ile basvurdu. Hastanin yakinmalar1 1 yasindan beri
mevcuttu ve giderek artis gostermisti. Dermatolojik muayenede, ylizde ve govdede
poikiloderma (atrofi, hipopigmentasyon, hiperpigmentasyon, telenjiektazi), fotosensitivite, her

iki ayak plantar bolgede hiperkeratoz ve tirnak distrofisi mevcuttu (Resim 1, 2). Oral mukoza
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dogal goriiniimdeydi. Saglarin seyrek, soluk ve ince oldugu gozlendi. Oz gegmisinde bilinen
bir hastalik Oykiisii yoktu. Herhangi bir akrabalik iliskisi olmayan anne ve baba, sag ve
saglikliydilar. Sistemik fizik muayenede anormal bir bulgu saptanmadi. Tam kan sayimmi ve
rutin biyokimyasal incelemeler normal sinirlardaydi. Hastaya mevcut klinik bulgularla RTS
sendromu tanist konuldu. Hastamiza giinesten korunma oOnerilerinde bulunuldu. Topikal
tedavi diizenlendi ve ilerde tabloya eslik etmesi olasi patolojiler yoniiyle takibe alindi.

Ebeveynlere gebelik oncesi genetik danigsma onerildi.

Resim 1.Hastanin sirt bolgesinde poikiloderma
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TARTISMA

RTS ilk olarak 1868 yilinda Rothmund tarafindan tanimlanmigtir (1). Cok nadir bir hastalik
olan RTS ninprevalansi tam olarak bilinmemekle birlikte literatiirde 300°e yakin hasta olgu
bildirilmistir (2). Hastaligin en 6nemli bulgusu deri lezyonlaridir. Hastalik genellikle 3 ile 6
ay arasinda yiizden baglayan ve ekstremitelere dogru yayilan eritem, 6dem, biilloz lezyonlar
ile baglar (3). Tablo daha sonra poikilodermik bir hal alir. Govde genellikle korunmustur.
Olgumuzda klinik bulgular 1 yasindan itibaren baslamis, govde ve ekstremiteleri i¢ine alacak
sekilde poikilodermik bir goriiniim almisti. Sa¢ ve kaslar genelde seyrelmis ve zayif
goriinimdedir (4). Olgumuzda da saglar literatiir ile uyumlu olarak seyrek, soluk ve ince
goriinimdeydi. Tirnak distrofisi sik goriilen bir bulgudur (3). Olgumuzda ayak tirnaklarinda
daha belirgin olmak tiizere distrofik tirnaklar dikkat ¢ekiciydi. Norolojik ve kognitif
fonksiyonlar genelde normaldir. Nadiren mental retardasyon gozlenebilir (2). Olgumuzda
mental ve motor gelisim normaldi. Literatiirde sensorindral isitme kaybi rastlanan bir RTS
olgusu bildirilmistir (5). Olgumuzda isitme bozuklugu saptanmadi. Hastalarda en sik goriilen
gbz anormalligi, erken baslangicli subkapsiiler katarakttir. Bunun disinda ekzoftalmus,
glokom, kornealatrofi, retinal atrofi ve fotosensitivite goriilebilir (2, 6). Olgumuzda goz
muayenesinde fotosensitivite diginda patolojik bir bulguya rastlanmadi. Pilorik stenoz, anal
atrezi, rektovajinal fistiil ve annuler pankreas, sendroma eslik edebilir (7). Olgumuzda
herhangi bir gastrointestinal patolojiye rastlanmadi. Progresif 16kopeni, kronik anemi ve bir
takim hematolojik maligniteler goriilebilir (2, 8, 9). Bu hastalarda osteosarkom, deride
skuamo6z hiicreli karsinom, bazal hiicreli karsinom gibi maligniteler gelisebilmektedir (2).
Olgumuz bu agidan da takibe alindi. Hastaligin etyopatogenezinde RECQL-4 helikaz gen
mutasyonu sorumlu tutulmustur (10). Hastalikta tedavi yonetimi multidisipliner olmali ve

hastalar yakindan takip edilmelidir.
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RTS, nadir goriilen ve poikilodermi ile karakterize genetik gecisli bir sendromdur. Klinik
bulgular RTS tanisinda ¢ok 6nemlidir. RTS tanis1 konulan hastalarda tedavi yonetiminde

multidisipliner yaklasim temel alinmali ve hastalar yakin takibe alinmalidir.
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